A ritka betegségek kutatásának dilemmái by Varga, Orsolya
LAM 2014;24(4):218–221 .
218
ASZKLEPION | GY Ó GY Í T Á S | S Z O C I O L Ó G I A | P S Z I C H O L Ó G I A | T Ö RT É N E L E M |
| Z E N E | SZ E L L E M É S KU LT Ú RA | KÖ N Y V I S M E RT E T Ô| ORVO S I E T I KA | F I L O Z Ó F I A | 
GA Z DA S Á G | I R O DA L O M | J O G | KO M M U N I K Á C I Ó | ORVO S L Á S É S T Á R SA DA L O M .. .
A ritka betegségek 
kutatásának dilemmái
Varga Orsolya
Az Európai Unió (EU) ajánlást intézett a tag-államokhoz 2009-ben, hogy 2013 végéig
dolgozzanak ki és hajtsanak végre nemzeti terve-
ket a ritka betegségek leküzdése céljából.
Magyarország ennek eleget téve, 2013. október
25-én mutatta be a Ritka Betegségek Nemzeti
Tervet a második nemzetközi EUROPLAN
konferencián (1).
Az Európai Unió álláspontja szerint azok a
ritka betegségek, amelyek 10 000 ember közül
legfeljebb ötöt érintenek az Európai Unió tag-
államaiban, vagyis az Európai Unióban mint-
egy 29 millió embert érintett. Az EURORDIS
(European Organization for Rare Diseases)
becslése szerint 5000-7000-féle ritka betegség
létezik (2), a betegségek 75%-a gyermekeket
érint. A jelenleg elismert ritka betegségek lis-
tája 1706 elemet tartalmaz, elérhetô az Orpha-
net weboldalán (3). 
A ritka betegséggel élôk súlyosan és halmo-
zottan is hátrányos helyzetûek. Nehezen jut-
nak diagnózishoz, kevés az információ, renge-
teg a félrekezelés, és sok esetben nincs is meg-
felelô gyógymód. A családok gyakran anyagi-
lag is ellehetetlenednek, izolálódnak (4). 
Európai Unió cselekvéseinek a célja, hogy ja-
vítsa a ritka betegségtôl szenvedô betegek szá-
mára a megelôzéshez, diagnózishoz és kezelés-
hez való hozzáférést, csökkentve kirekesztett-
ségüket. Ehhez tartozó eszközök: tagállami
politikák harmonizálása, kutatási keret bôví-
tése, ritka betegségekre specializálódott intéz-
mények felállítása. Az 1. táblázat röviden be-
mutatja az Európai Unió szabályozási mér-
földköveit a ritka betegségek kutatása és keze-
lése kapcsán.
A ritka betegségek kutatása 
specifikus ügy? 
A legtöbb súlyos ritka betegségre jelenleg nincs
specifikus kezelés. A terápiák kifejlesztésének
három akadálya van: a mögöttes patofiziológiai
mechanizmusok megértésének hiánya, a fej-
lesztés korai szakaszában a támogatás hiánya,
valamint a gyógyszeripari befektetés hiánya.
Mivel az érintett betegpopuláció kicsi, a
gyógyszerek kifejlesztésének költsége nagy és
a beruházás becsült megtérülése alacsony, az
óriási igény ellenére a gyógyszeripari cégek vo-
nakodnak a ritka betegségek elleni gyógysze-
rek fejlesztésétôl (4). 
A fentiek alapján úgy tûnhet, hogy a ritka
betegségek kutatásának hátránya pénzzel egy-
szerûen kompenzálható. Ha több pénzt fordí-
tanánk a ritka betegségek kutatására, akkor a
kutatási terület relatív hátránya eltûnne. A va-
lóság azonban bonyolultabb. A ritka betegsé-
gek kutatása ritkaságukból adódóan nehezen
feloldható dilemma elé állítja a kutatókat és a
finanszírozókat. 
A kutatásnak két nagy dilemmája van: igazsá-
gos-e ritka betegségek kutatását finanszírozni, il-
letve ténylegesen mennyire tudjuk segíteni eze-
ket a betegeket, ha finanszírozzuk a kutatásukat?
Igazságosság 
Az egészségügyi ellátással kapcsolatban gyak-
ran van szó igazságosságról, ami alatt azt ért-
jük, hogy az egyén milyen mértékben tudja ki-
használni az egészségügyi ellátás kínálta lehe-
tôségeket, milyen a hozzáférés. Az igazságos
rendszer biztosítja, hogy az egészségügyi el-
látás független legyen a társadalmi-gazdasági
háttértôl és más tényezôktôl, valamint figye-
lembe vegye az egyén szükségleteit. Magyaror-
szágon az Alaptörvény XX. cikke tartalmazza,
hogy mindenkinek joga van a testi és lelki
egészséghez, amit az állam az egészségügyi el-
látás megszervezésével segít elô. Az egyénnek
nincs kutatáshoz való joga, még nem létezô
terápiák esetén sem, az államnak nincs kutatási
kötelezettsége. Általános morális kötelezett-
ségként azonban értelmezhetjük a szerencsét-
len sorsú embertársaink megsegítését, illetve
ennek részeként a kutatási kötelezettséget. 
Ha nem jogi, hanem utilitariánus, vagyis a ha-
szonmaximalizálás szempontjából vizsgáljuk az
igazságosságot, akkor azt kérdezzük, hogy mek-
kora egészségügyi hasznot nyerhetünk egy bizo-
nyos egészségügyi kutatással. Az a kutatás a tá-
mogatandó a sok lehetséges kutatás közül, ame-
lyik a legnagyobb haszonnal vagy más néven
közjóval kecsegtet. Egészségügyi kutatás révén,
haszon alatt természetesen a mortalitás csökke-
nését és a jobb étminôséget kell érteni. Mivel el-
vileg egységnyi kutatástámogatással gyakori be-
tegségek esetén nagyobb közjó érhetô el, több
betegen lehet segíteni, utilitariánus szemszögbôl
a ritka betegségek kutatása nem helyes. Gyakran
hangzik el ellenérvként, hogy bár az egyes ritka
betegségek betegei kevesen vannak, összesen
szignifikáns tömeget adnak. Nem szabad azon-
ban elfelejteni, hogy a ritka betegségek közössé-
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ge egy arteficiális kategória, a ritka betegségek
patomechanizmusa eltérô; egy adott ritka beteg-
ségben tett felfedezés nem feltétlen jelent segít-
séget más ritka betegségek kutatásában. 
Gericke szerint ez a fajta utilitariánus argu-
mentum félrevezetô, az emberek jelentôs részé-
nek örömöt okoz a ritka betegségek kutatásának
támogatása, ami legalább olyan fontos szempont,
mint a financiális érvek (6). Gericke szerint so-
kan együtt éreznek a súlyosan szenvedô ritka be-
tegekkel és morálisan hiba ôket magukra hagyni. 
A többség támogatásának létezését támasztja
alá, hogy a ritka betegségek betegszervezetei
rendkívül sikeresek az adománygyûjtésben. A
ritka betegségek kutatásában a betegszervezetek
kiveszik a részüket, nagyobb arányban járulnak
hozzá a kutatási költségekhez, mint ahogy ez a
nem ritka betegségek esetén tapasztalt (7). Ösz-
töndíjakat adnak, egészségpolitikai kérdésekben
megnyilvánulnak, lobbiznak, aktív beteg- és csa-
ládtámogató fórumokat tartanak fenn. Közvet-
len kapcsolatuk van a betegek szûk körével, így
ezek a szervezetek nagy mozgósító erôvel bír-
nak. Nem véletlen, hogy a ritka betegségekhez
kötôdik egy új típusú kutatásfinanszírozás, a
jótékony célokat kitûzô üzleti vállalkozás (ven-
ture philanthropy) felfuttatása. A befektetés a
betegszervezetek által összegyûjtött adományo-
kon alapul. „Innovatív” kérdéseket kutatnak és
speciálisan kiválasztott kutatókat, szervezeteket
bíznak meg a vizsgálattal. Ez a modell több
gyógyszer kifejlesztésében volt sikeres, mint pél-
dául a Kalydeco, amit a cystás fibrosis kezelésére
használnak (8). 
Látni kell azonban, hogy a kutatás természe-
tébôl adódóan bizonytalan, a gyógyszerfejlesz-
tés rizikós befektetés. A párhuzamos tesztelé-
sek miatt ma egy gyógyszer fejlesztése körül-
belül 5 billió US dollárba kerül (9). Rengeteg
kérdés merül fel a betegszervezetek kutatástá-
mogatása kapcsán. Helyes dolog adományo-
kon alapuló nagy összegeket kockáztatni? He-
lyes dolog, ha a releváns kutatás kiválasztásánál
az érintett betegek, illetve családtagjaik maguk
közremûködnek, a befektetési szervezetekben
részt vállalnak (8)?
Hasznosság 
Ha úgy döntünk, hogy igazságos, ha a ritka be-
tegség kutatatását finanszírozzuk (akármennyire
is), meg kell vizsgálni, hogy mennyire hasznos is
ez a cselekedetünk. A kutatás hasznosságának
két nagy dilemmája, hogy ha sikerül is egy
gyógyszert kifejleszteni, akkor mennyit tudunk
vele változtatni a betegek életén, illetve hol van-
nak a ritka betegségek kutatásának tudományos
korlátai. 
A legismertebb probléma a ritka betegség
gyógyszereinek hasznossága kapcsán, hogy ma-
gasra vannak beárazva; a betegek számára a
gyógyszerek nem elérhetôk. Mi lesz, ha sikerül
egy újabb terápiát kifejleszteni? Kinek lesz az el-
érhetô? Minden betegnek? Csak a biztosítottak-
nak? A világ legdrágább gyógyszereit a ritka be-
tegség kezelésére fejlesztették ki. Drágák, hiszen
a fejlesztés költsége néhány betegre osztódik. A
ritka betegségek kezelésére 1995-tôl napjainkig
az Európai Unióban összesen 87 gyógyszert en-
gedélyeztek (10). A legtöbb nemzeti egészség-
ügyi költségvetést a ritka betegségek terápiájá-
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1. táblázat. Az Európai Unió ritka betegség kutatással és ellátással kapcsolatos jogszabályai (5)
Ritka betegség kutatással kapcsolatos 
jogszabályok az Európai Unióban Rendelkezések
1999 Rendelet a ritka betegségek gyógyszereirõl  10 éves piaci kizárólagosság 
(Regulation on orphan medicinal products)  Segítségnyújtás a jegyzõkönyvek kidolgozásához 
 Hozzáférés a forgalomba hozatali engedély kiadásának 
központosított eljárásához
2000 Árva Gyógyszerek Bizottsága  Monitorozza az árva gyógyszerrel kapcsolatos igényeket 
(Committee for Orphan Medicinal Products)  Javítja a betegek hozzáférését a ritka betegségek 
gyógyszereihez az EU-ban
Kutatási Keretprogramok  47 ritka betegség projekt (64 000 000)
[Framework Programmes (FPs)]  59 projekt (230 000 000) 
1998–2002: FP5  több mint 50 projekt (237 0000 000) 
2002–2006: FP6  2007 és 2010 között
2007–2013: FP7
2009 Ajánlás a ritka betegségek területén  Koordinálja a tagállamok közötti együttmûködést, használva a 
megvalósítandó fellépésrõl tagállami erõforrásokat és szakértelmet, annak érdekében, 
(Council Recommendation hogy az egészségügyi ellátáshoz való hozzáférés 
on action in the field of rare diseases) egyenlõtlenségei mérséklõdjenek
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nak a finanszírozása jelenleg ténylegesen kissé
terheli (kiadás 1-2%). Az EURORDIS becslése
szerint évente 10 új termék várható, ami növekvô
kiadást jelent; azonban ezzel együtt is a ritka be-
tegségek finanszírozása nem rejt magában je-
lentôs költségvetési rizikót (11).
Elôfordul azonban, hogy a betegek nagyobb
arányban vannak jelen egy országban, mint más-
hol; ekkor a terápia az adott közösség költség-
vetésének komoly megterhelést jelenthet. Izrael-
ben például a Gaucher-kór, ami egy ritka beteg-
ség, kiugróan magas arányban fordul elô, szigni-
fikáns költségvetési terhet okozva (12). A
Gaucher-kóros beteg éves kezelési költsége a
200 000 dollár. Mivel a terápia enzimpótláson ala-
pul, egész életen át tartó kezelést igényel. Világ-
szerte 1/50 000 ember érintett, azonban az aske-
názi zsidók között ez a prevalencia 1/750. Izrael-
ben, a WHO statisztikái szerint, az egy fôre esô
éves egészségügyi kiadás 2100 dollár, vagyis kö-
zel százszor drágább az ebben a kórban szenvedô
beteg kezelése, mint a nem Gaucher-kóros be-
tegeké (13).
Ugyanakkor a kutatások értékét nem szabad
csak a fiskális oldalról megítélni. A kutatás az
emberi kíváncsiságon alapul, és a ritka genetikai
betegségek gyakran jelentenek speciális kutatási
lehetôséget. Gyakori érv, hogy a ritka betegsége-
ket nemcsak a ritka betegekért, hanem azért is
érdemes kutatni, mert viszonylag egyszerû, mo-
nogenetikus eltérések tartoznak ide, amelynek a
patomechanizmusát megértve komplex betegsé-
gek válhatnak gyógyíthatóvá. Klasszikus példa,
hogy a familiáris koleszterin-anyagcserezavar
megismerése vezetett a statinok általános hasz-
nálatához (14). 
A hozzáférés mellett a kutatás hasznosságának
másik dilemmája tudományos jellegû, a megfi-
gyelések ritkaságának problémájából ered. A hu-
mán vizsgálatok megszervezhetôségét, analízi-
sét, így azok tudományos értékét nagyban befo-
lyásolja a ritkaság ténye. A vizsgálatokba bevont
betegek száma az analízis értékét befolyásolja.
Megbízhatóbb az a következtetés, ami nagy
elemszámú vizsgálatból származik, mint egy kis
mintaszámból. Ha kevés vizsgálatba bevonható
beteg van, akkor fontos, hogy a legrelevánsabb
kutatásba kapcsolódjanak be, hiszen a betegek
csak egy vizsgálatban vehetnek részt egyszerre.
Ráadásul szükséges lehet, hogy a bevont betegek
hasonlóak legyenek kor, nem és a betegség stá-
diuma szerint. 
Ha a Rett-szindróma példáját nézzük, akkor ma
Magyarországon körülbelül hetven Rett-szind-
rómás beteg van, ezek egy része gyermek, más
része felnôtt. A betegek állapota eltérô: vannak,
akik csak tolókocsival mozognak és kom-
munikációra képtelenek, míg mások önellátók és
kommunikációra képesek. Egy ország szintjén
szinte lehetetlen megszervezni egy homogén be-
tegcsoportot. A vizsgálat erejének hiányát persze
lehet bizonyos mértéig statisztikailag korrigálni
már meglévô adatokkal (15), betegcsoportoktól
lehet további adatokat kérni, de a kézenfekvô
megoldás a nemzetközi kollaboráció. A humán
vizsgálatokra irányuló nemzetközi kollaboráció
azonban adminisztratív értelemben is bonyolult, és
tovább bonyolódhat. A tavalyi év nagy kérdése volt
például, hogy a személyes adatok védelmérôl szóló
jogszabályok módosítása vajon be fogja-e szûkíteni
a biobankok adatainak használatát, a kutatási
információk megosztásának lehetôségét (16).
A ritkaság azonban nemcsak a betegek, de a
szakértôk ritkaságával is jár. Míg 2-es típusú dia-
betest minden EU-tagállamban kutatnak és ke-
zelnek, addig a cerebral cavernous malformationt
csak kevés helyen. Ha egy kutatócsoport témát
vált vagy megszûnik, az egy ritka betegség ku-
tatásának a végét is jelentheti. 
Összefoglalás 
A ritka betegségben szenvedôk hátrányos hely-
zetének leküzdése kiemelt célja az Európai
Uniónak a 2000-es évek elejétôl. Ennek érdeké-
ben, tagállami és uniós szinten a ritka betegségek
kutatását, illetve a gyógyszerhez való hozzáférést
prioritásként jelölték meg. 
Mivel a ritka betegségek gyógyszereinek fej-
lesztése semmivel sem olcsóbb vagy bizton-
ságosabb, mint a többi gyógyszeré, a jóval ki-
sebb célpopulációra tekintettel a ritka betegség
gyógyszerfejlesztôi kedvezményeket kaptak.
Egyes vélemények szerint a különleges kuta-
tástámogatás hatására a gyógyszercégek meg-
próbálják bôvíteni a ritka betegségek körét,
túlárazzák a termékeket, aminek hatására a je-
lenlegi kutatás- és termékfinanszírozási mód-
szer nem fenntartható, a tagállamok kénytele-
nek lesznek kihátrálni a ritka betegségek kuta-
tása és támogatása mögül (17). A gyógyszercé-
gek ezt cáfolni igyekeznek (18). 
Akárhogy is alakul a ritka betegségek kutatá-
sának finanszírozása, a ritkaság tényét más
módon is figyelembe kell venni (15). Az egyik
legégetôbb aktuális kérdés a betegadatok
védelme vs. megoszthatósága, illetve hogy mi-
ként lehet mûködtetni a már meglévô bioban-
kokat (16). Egy másik fontos megválaszolandó
kérdés, hogy a rendkívül aktív és nagy lobbi-
erôvel bíró betegszervezetek tevékenységét
hogyan lehet kiaknázni, ugyanakkor „etikus”
keretek között tartani (19).
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A január 1-jén kezdôdött kutatási periódus az
Európai Unióban (2014–2020) nagyon fontos a
ritka betegségek esetén. Remélhetôleg nem csak
új genetikai ismeretekre teszünk szert, hanem a
terület kutatásának fenntarthatósága is tisztázó-
dik. 
Köszönetnyilvánítás
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